Et si c’etait une 

maladie rare ? 


Maladies rares : comment s’informer? 


® Maladies Rares Info Services 


0 81 0 63 1 9 20 (Numero Azur). 

Des professionnels repondent a toutes les questions 
sur les maladies rares. 
http://www.maladiesraresinfo.org/ 
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®Orphanet 

http://www.orpha.net 

Le portail europeen d’information sur les maladies 
rares et les medicaments orphelins permet de 
rechercher une maladie via ses signes cliniques, 
propose une encyclopedie pour les professionnels, 
permet de telecharger la liste des consultations 


de genetique, des centres de reference et de 
competences, des medicaments orphelins etc. 

orphcnet 

® Le guide pratique 
« Les maladies rares » 

Edite par r Alliance Maladies Rares au printemps 201 1 , 
il est destine aux patients mais s’avere egalement utile 
aux soignants. Son objectif est d’informer 
sur I’organisation des soins specifique 
aux maladies rares, les aides et les 
prestations dont peuvent beneficier les 
malades et les families, les dispositifs 
d’information. II est disponible dans les 
centres de reference, les centres de 
competences et aupres des associations 
membres de r Alliance Maladies Rares. 



Representer les patients: le point de vue d’Eurordis* 


Jean Elie (representant d’Eurordis au conseil d’administration de 
Maladies Rares Info Services) et Christel Nourissier (secretaire generate 
d’Eurorids) http://www.eurordis.org/fr 


« La representation des malades 
est une necessity dans le domalne 
des maladies rares, qui risquent en 
permanence d’etre les oubliees de 
la communaute medicale, des 
chercheurs et des politiques de 
sante. Le role des groupes de 
patients independants est 
fondamental, a la fois sur le plan 
de l’ aide directe aux personnes 
souffrant de la maladie et sur celui 
du travail collectif realise pour 
ameliorer la situation. . . y compris 
pour les generations futures. » 
(Recommandation du Conseil de 
I’Union Europeenne, 2009). 

Les associations jouent un role 
primordial dans I’information des 
autorites de sante sur les besoins 


en matiere de traitements et 
d’amelioration des conditions de 
vie. L’experience de leurs 
membres, qui vivent au quotidien la 
maladie, est a I’origine d’innovations 
pour faire progresser les soins et 
les prises en charge. Ce sont par 
exemple les associations contre la 
mucoviscidose et les maladies 
lysosomales qui ont initie la 
coordination des soins dans les 
premiers centres de reference en 
France. 

Par la suite, les associations de 
maladies rares se sont organisees 
en collectif au niveau europeen 
(1997, Eurordis) et national (2000, 
Alliance Maladies Rares). Elies ont 
obtenu I’adoption de deux Plans 


nationaux en France, le vote de 
4 reglements pour les 
medicaments orphelins, 
pediatriques, les therapies 
innovantes et la mobilite des 
patients, et une recommandation 
europeenne pour I’adoption de 
Plans dans tous les Etats membres 
de I’Union. 

Elies ont activement participe a 
I’elaboration, au suivi, et a 
revaluation des Plans frangais, 
permettant ainsi que les decisions 
prises correspondent au mieux aux 
besoins des patients. En retour, 
elles constituent un canal privilegie 
pour la transmission 
d’informations, la diffusion, la 
presentation et la mise en oeuvre 
des dispositions adoptees, 
contribuant ainsi a leur efficacite. 
Dans le domaine de la recherche, 
certaines menent le jeu en 


soutenant a la fois des projets de 
recherche fondamentale, 
translationnelle et Clinique qui 
n’existeraient pas sans elles, le 
meilleur exemple etant le travail 
effectue par I’Association frangaise 
contre les myopathies (Telethon). 
Toutes les associations, meme les 
plus petites, peuvent participer, 
par leur connaissance de leur 
maladie, a la redaction des 
protocoles d’essais cliniques et a 
la constitution de cohortes. 

Eurordis et I’Alliance contribuent 
egalement a la definition et la 
coordination des politiques 
publiques et privees en France et 
en Europe, pour une utilisation 
optimale des ressources. • 


* Rare disease Europe: federation 
europeennes reunissant 400 associa- 
tions de patients, dans 40 pays, pour 
plus de 4000 maladies rares. 
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